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2 症例は 5 歳と 18 歳の女性である。両症例とも乳児期より発達の遅れを示し
ていたが、何らかの方法で家族とコミュニケーションが可能であり、独歩を獲
得している。2 症例とも 1p36 欠失症候群に特徴的な顔貌を示していたが、合併
頻度が比較的高いてんかんの既往はなかった。 2 症例の BMI は 25.5 と 26.9 で
あり、肥満傾向が示された。この 2 症例につき、細胞遺伝学的解析結果と臨床
症状との関連について検討した。  
【結  果】  
 マイクロアレイにのるゲノムコピー数解析を行ったところ、欠失範囲はそれ
ぞれ端部から 3.0Mb と 4.5Mb であり、比較的サイズが小さい事が明らかになっ




【考  察】  
今回 2 症例において過去に 1 例しか報告のない非常に稀なモザイク欠失を同









 最近 1p36 欠失症候群患者の中でも過食と肥満という特徴的な症状を示す 1
群の存在が明らかになってきている。今回報告したモザイク欠失を示す 2 例は
この 1 群に当てはまる。過食と肥満という特徴を示す 1p36 欠失症候群患者は症
状がやや軽いという共通した特徴を示しており、この事が過食や肥満のリスク
ファクターになる可能性が示唆された。  
